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1. Cardiopatías familiares 

1.1. Introducción 

Las cardiopatías familiares (CF) son enfermedades de origen genético e incluyen las 

miocardiopatías (hipertrófica, dilatada, restrictiva, arritmogénica, no compactada), las 

canalopatías (Sd de QT largo, Sd de Brugada, Sd de QT corto, y Taquicardia ventricular 

catecolaminérgica polimórfica) y algunos Síndromes aórticos. Todas ellas son la causa principal 

de la mayor parte de las muertes súbitas (MS) en individuos jóvenes, y son también importantes 

como causa de MS en pacientes de mayor edad. Todas estas enfermedades tienen una 

presentación clínica muy heterogénea y una evolución difícil de predecir. Tienen en su mayoría 

una herencia autosómica dominante, por tanto riesgo de transmisión del 50% a familiares de 1º 

grado, planteando el diagnóstico genético problemas comunes de tipo logístico y ético tanto en 

su ejecución, como en la interpretación y comunicación de los resultados.  

1.2. Epidemiología 

La MS de causa natural supone el 13% de las defunciones entre los 25 y los 74 años,  el 90% de 

las cuales es de origen cardiovascular (8.100 fallecimientos/año). En el desglose por 

cardiopatías, alrededor del 80% se debe a cardiopatía isquémica (primera causa de MS a partir 

de los 35 años), el 14% a miocardiopatías (alrededor de 1.000 fallecimientos/año) y en el 4% de 

los casos la autopsia y sus estudios complementarios no consiguen filiar la causa de la muerte. 

Las cardiopatías familiares son la causa más frecuente de MS en jóvenes (<35 años) en los que 

las miocardiopatías representan prácticamente el 50% de los casos. 

La prevalencia de las CF es muy variable, oscilando entre 1/500 en la miocardiopatía hipertrófica 

a 1/5.000 en las canalopatías. 

▪ Miocardiopatía hipertrófica (MCH): 1/500 en la población general, siendo una enfermedad 
con una gran heterogeneidad clínica y genética.  

▪ Miocardiopatía dilatada familiar (MCD): 1/1.000. 

▪ Miocardiopatía restrictiva: <1/5.000, pero muy elevada morbimortalidad.  

▪ Miocardiopatía arritmogénica (antes denominada Displasia arritmogénica de ventrículo 
derecho): 1/2.500-3.000. Importante morbimortalidad en adultos jóvenes, sobre todo 
deportistas. 

▪ Miocardiopatía no compactada (MCNC): 1/5.000-10.000.  

▪ Sd. de Brugada: 1/2.000. Elevada mortalidad en el adulto joven. 

▪ Sd. de QT largo: 1/5.000. Elevada mortalidad infantil-juvenil, sobre todo en deportistas. 
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▪ Sd. de QT corto: <1/10.000. Poco conocida, pero muy elevada mortalidad. 

▪ Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfica (TVCP): 1/10.000 habitantes.  Muy 

elevada mortalidad en el adulto joven, especialmente deportistas. 

1.3. Justificación  

La principal justificación para la designación de unidades acreditadas en estas patologías es la 

necesidad de una dedicación intensiva de los especialistas (cardiólogos) que les permita seguir 

el rápido ritmo de cambio del conocimiento en estas enfermedades, en especial en lo que se 

refiere a las implicaciones clínicas de la información genética. 

La especialización en esta materia precisa de una actualización permanente para establecer 

adecuadamente el pronóstico, asegurar la elección de la mejor opción terapéutica en cada caso 

y garantizar su implementación por un equipo con experiencia en el campo.  

Estas características implican que el adecuado manejo de estas enfermedades requiera unas 

herramientas específicas, experiencia amplia, un abordaje multidisciplinar básico-clínico y una 

masa crítica de pacientes. 

En los últimos años se han publicado a nivel internacional diferentes documentos de consenso 

y guías clínicas sobre diagnóstico y tratamiento de las miocardiopatías, canalopatías y diversas 

enfermedades aórticas de origen genético. En todos ellos se incide en la necesidad (con 

diferentes niveles de recomendación y evidencia) de estudiar a los familiares de los pacientes 

afectados, así como en la realización de estudios genéticos (tabla 1). También se hace mención 

a la creación de unidades especializadas, de referencia, para el diagnóstico y el tratamiento de 

estas CF. Estas unidades deben ser multidisciplinarias y mantener una estrecha relación con 

otros servicios y especialidades. Sin embargo, estas unidades de referencia no existen en todas 

las comunidades españolas, por lo que en ocasiones se hace difícil el cumplimiento de muchas 

de las recomendaciones de estos documentos. 

En el 2016 se publicó en Revista Española de Cardiología un protocolo de actuación en CF, que 

surgió de la Sección de Cardiopatías Familiares y Genética Cardiovascular de la Sociedad 

Española de Cardiología (SEC) y contó con la colaboración del Grupo de Trabajo de Aorta 

(Sección de Cardiología Clínica), el Grupo de Trabajo de Cardiología del Deporte, la Sección de 

Electrofisiología y Arritmias, la Sección de Insuficiencia Cardiaca y Trasplante Cardiaco de la SEC 
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y la Sociedad Española de Cardiología Pediátrica y Cardiopatías Congénitas. Además, se contó 

con un grupo de expertos nacionales e internacionales que revisaron el documento.  

Actualmente existen en España varias unidades de referencia designadas por el Ministerio de 

Sanidad (Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud –CSUR-) 

para el diagnóstico y el tratamiento de las CF. Las unidades de referencia pueden ser necesarias 

para casos complejos, de difícil diagnóstico y/o tratamiento, pero es muy importante exportar 

la «manera de trabajar» de las unidades de CF ya existentes y consolidadas a la mayoría de 

hospitales y a los profesionales sanitarios (cardiólogos, internistas, cirujanos cardiovasculares, 

genetistas, cardiólogos pediatras, enfermeras, psicólogos, etc.) que puedan verse implicados en 

el estudio y el tratamiento de estas enfermedades. 

Además del estudio de las CF, será fundamental que en estas unidades también se realicen 

estudios de muerte súbita cardiaca, en colaboración con los forenses, así como se tenga cierta 

experiencia en el manejo (junto a otras especialidades) de cualquiera de las enfermedades raras 

con afectación del corazón de base genética, como la enfermedad de Fabry, la amiloidosis 

hereditaria,  enfermedades  neuromusculares, músculo-esqueléticas y mitocondriales. 

Tabla 1. Recomendaciones y nivel de evidencia de los estudios genéticos en las guías y documentos de consenso 

 

2. Procedimientos diagnósticos o terapéuticos básicos en una unidad de CF: 

▪ Antecedentes Familiares (árbol familiar o pedigrí): Un árbol familiar, árbol genealógico o 

pedigrí médico es una representación gráfica del historial médico y los parentescos de una 

familia. En toda consulta de CF debe realizarse un árbol familiar detallado, de mínimo tres 

generaciones, como parte de la evaluación de un paciente con una CF. Las preguntas deben 
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estar dirigidas a extraer la información relevante relacionada con los antecedentes 

cardiológicos y síntomas que indiquen un origen cardiaco. Así, es importante: a) identificar 

al sujeto índice (o probando), que es el primer caso valorado en la familia (puede estar vivo 

o haber fallecido); b) anotar nombres, fechas de nacimiento y las causas y edades de los 

fallecimientos (se incluyen los casos de muerte súbita del lactante), siempre respetando las 

leyes de protección de datos vigentes; c) es importante descartar la existencia de 

consanguinidad y preguntar por los orígenes geográficos de la familia; d) indagar sobre 

síntomas, signos, complicaciones, tratamientos (desfibriladores, marcapasos, trasplante 

cardiaco/renal, etc.) que puedan relacionarse con la CF en estudio, y e) la investigación 

familiar incluye una revisión de toda la documentación disponible (historias clínicas, 

electrocardiogramas antiguos, etc.). En este sentido es fundamental localizar los informes 

de autopsias, en su caso. 

▪ Estudios genéticos: Multitud de pacientes pueden beneficiarse a día de hoy de un estudio 

genético en España. Este número ha ido aumentando rápidamente en los últimos años a 

medida que se ha avanzado en el conocimiento de las bases genéticas y la correlación 

genotipo-fenotipo en estas enfermedades, así como a medida que se ha ido extendiendo 

la realización de estos estudios en el manejo de casos de CF o MS. Ha crecido 

sustancialmente el número de hospitales que ya ofertan en su cartera de servicios la 

realización de análisis genético en CF, ya sea en el propio laboratorio de genética del 

hospital o externalizándolo a laboratorios especializados privados.  

▪ Hasta hace unos años, el estudio genético se limitaba a unos pocos genes y con un coste 

muy elevado (método Sanger). Actualmente, con el desarrollo de técnicas de secuenciación 

masiva (Next Generation Sequencing –NGS-), es posible estudiar cientos de genes o incluso 

todo el genoma (o la parte codificante, conocida como exoma) a precios razonables y 

rápidamente. El principal problema de la NGS estriba en que, al estudiar tantos genes, se 

puede detectar múltiples variantes cuya interpretación y patogenicidad es difícil de evaluar. 

Todas las guías o documentos de consenso recientes sobre las CF ya incluyen los estudios 

genéticos con los más altos niveles de recomendación (tabla 1). 

Los estudios genéticos en las CF tienen además una utilidad diagnóstica y aplicación directa 

en cuanto a la posibilidad de ofrecer consejo reproductivo/profesional y organizar el 

seguimiento de familiares. En algunos casos, el estudio genético tiene también 

implicaciones en el tratamiento y el pronóstico de los pacientes. 
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▪ Estudios de imagen: La ecocardiografía avanzada en estos pacientes, incluida la 

ecocardiografía de esfuerzo, requiere experiencia en la interpretación de signos incipientes 

y en el diagnóstico diferencial. Deben utilizarse técnicas de speckel tracking, dada su 

utilidad demostrada. La RM cardiaca es por otro lado una tecnología de gran utilidad en 

estas enfermedades, pero debe ser realizada por personal experimentado, siendo hoy en 

día esencial en estas patologías. En algunas ocasiones puede ser útil también el TC cardiaco 

o técnicas de medicina nuclear (gammagrafía, PET).  

▪ Electrofisiología: debe existir experiencia en la realización e interpretación de test de 

provocación o desenmascaramiento de canalopatías, estudio electrofisiológicos y ablación 

de taquicardias.  

▪ Procedimientos terapéuticos: un porcentaje de estos pacientes (entre 5-10%) requerirá la 

implantación de un desfibrilador automático (DAI). 

• En MCH: Miectomía: 25-50/año en España. Ablación septal con alcohol: 80-120/año. 

Desfibrilador implantable: 100-200/año. 

• En MCD: Tx Cardíaco: La MCD idiopática (que en muchos casos es familiar) es la causa 

del 50% de los trasplantes que se realizan.  

• En canalopatías y M. arritmogénica: Implante de DAI: 100-200/año. 

3. Estándares de calidad en Cardiopatías Familiares 

3.1. Estructura 

Podemos distinguir diferentes niveles según el grado de complejidad del hospital, desde 

servicios que dispongan únicamente de una consulta monográfica de CF, pero donde se realice 

el estudio integral de probandos y familiares, hasta servicios que dispongan de unidades de CF 

con una estructura definida, larga trayectoria, experiencia, y varios integrantes. El proceso SEC 

excelente no será excluyente para aquellos servicios que dispongan de una infraestructura más 

simple en forma de consulta monográfica, siempre y cuando cumplan con los requisitos mínimos 

y los criterios de calidad exigidos.  

3.2.   Proceso 

▪ Deberá realizarse en todos los casos el pertinente árbol familiar en la primera visita, tal y 
como se ha comentado previamente.  

▪ Deberá haber un actitud proactiva para estudiar a los familiares del probando y detectar 
tanto individuos sanos como afectos (figura 1).   
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▪ Durante la primera visita se solicitarán las pruebas pertinentes según la CF de base o de 
sospecha (figura 2). 

▪ Se realizará en cada visita una estratificación del riesgo de MS, en base a las últimas pruebas 
realizadas. 

▪ Deberá proponerse al probando la realización de estudio genético en los casos en que se 
considere indicado. Asimismo una vez detectada la mutación en el probando, deberá 
ofrecerse a los familiares la posibilidad de testar si son portadores o no, lo cual facilitará 
por un lado la identificación de portadores que precisan seguimiento y por otro lado la 
detección de no portadores que podrán ser dados de alta (figura 3).  

Figura 1. Esquema de trabajo ante una cardiopatía familiar 

 

 

Figura 2. Algoritmo de actuación con el probando/caso índice con diagnóstico o sospecha de cardiopatía familiar 
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Figura 3. Algoritmo de actuación con los familiares de un paciente con diagnóstico de cardiopatía familiar 

 

3.2.1. Criterios de derivación a la unidad de cardiopatías familiares y relación con el 
nivel de atención primaria 

Serán remitidos por otros cardiólogos del servicio u otros profesionales vinculados con estas 

enfermedades. 

Podrán derivarse directamente desde atención primaria pacientes con miocardiopatía con 

sospecha de origen familiar, pacientes con canalopatías, así como los familiares de primer grado 

de estos para el pertinente cribado. Asimismo, podrán derivarse los familiares de primer grado 

de pacientes con muerte súbita que precisen descartar un origen genético. 

Los pacientes con CF deben ser seguidos en las consultas monográficas y por él o los cardiólogos 

especializados en estas patologías.  
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4. Requisitos para la acreditación SEC excelente en CF 

Estructura (UCF.E) 

UCF.E.1. El Programa de CF deberá estar autorizado por la dirección del centro.  

UCF.E.2. La unidad deberá elaborar una memoria anual del programa en CF.  

UCF.E.3. Cartera de servicios: 

✓ Consulta clínica semanal con dedicación específica a CF (consulta 
monográfica), que venga desarrollando su actividad un mínimo de 1 año.  

✓ Realización de árboles familiares, preferiblemente mediante programa 
informático.  

✓ Consejo genético, que podrá darse por el propio cardiólogo especializado en 
CF o bien por genetista especializado, sobre todo en casos de herencia 
compleja.  

✓ Documentos informativos para pacientes. Posibilidad de página web.  

✓ Asesoramiento reproductivo, profesional y deportivo.  

✓ Se debe proporcionar al paciente y/o familiares una vía de acceso o consulta 
rápida a la consulta o unidad de CF, ya sea a través de correo electrónico, 
teléfono o página web. 

UCF.E.4. La UCF deberá disponer de las siguientes técnicas diagnósticas al alcance de los 
pacientes o familiares con CF: 

✓ ECG de 12 derivaciones.  

✓ Ergometría 

✓ Holter ECG 24 h.  

✓ Ecocardiografía avanzada, incluido speckel tracking. 

✓ Ecocardiografía transesofágico. 

✓ Ecocardiograma de esfuerzo.  

✓ RM cardiaca para estudio morfológico, función y realce tardío tras gadolinio 
(puede estar concertado con otro centro).  

✓ Test de provocación farmacológica: flecainida o ajmalina, adrenalina, 
adenosina. 

✓ Acceso a análisis genético (laboratorio interno o externo) para todos los 
sujetos índices a los que se indique según las guías clínicas (tabla 1) seguido de 
estudio en cascada en familiares en caso de hallar alguna mutación o variante 
probablemente patogénica. El estudio genético deberá realizarse 
preferiblemente mediante la técnica de NGS.  

UCF.E.5. La UCF deberá disponer de los siguientes recursos de otras unidades ó servicios 
necesarios para la adecuada atención de las CF: 
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✓ Servicio de diagnóstico por la imagen con experiencia en la realización de 
procedimientos en CF, que incluya ecocardiografía, RM cardiaca y TC de 
arterias coronarias. 

✓ Unidad electrofisiología, arritmias y estimulación cardiaca con experiencia en 
CF en lo referido a test de provocación/desenmascaramiento, implante y 
seguimiento de marcapasos y DAI, y estudios electrofisiológicos. 

✓ Unidad de Genética con experiencia en CF o con laboratorio externo de 
referencia especializado en CF. Consejo genético en casos de herencia 
compleja.  

✓ Unidad de Hemodinámica (procedimientos diagnósticos y terapéuticos) con 
experiencia en CF,  a ser posible incluyendo la ablación septal con alcohol 
(puede estar disponible en centro externo de referencia).  

✓ Servicio de Cirugía cardiaca con experiencia en CF, incluyendo la realización de 
miectomía para el manejo de la MCH obstructiva (puede estar disponible en 
centro externo de referencia). 

✓ Servicio de Anatomía Patológica con experiencia en CF (biopsias 
endomiocárdicas). 

✓ Unidad de Cardiología Pediátrica con experiencia en CF. 

✓ Acceso a un programa de Trasplante cardiaco, ya sea en el propio centro o en 
otro hospital de referencia, que permita dar respuesta y continuidad a 
necesidades derivadas del tratamiento de los pacientes con CF. 

✓ Contacto con el Instituto de Medicina Legal o Anatómico-forense de la 
comunidad de cara a evaluar los posibles casos de MS en jóvenes que se 
produzcan, especialmente el estudio familiar.  

✓ Contacto con médicos del deporte.  

✓ Acceso a Biobanco o congelador de -80ºC para el almacenaje de muestras 
biológicas.  

✓ Acceso a una Unidad de Reproducción Humana de referencia en la comunidad 
autónoma, donde sea factible realizar el diagnóstico preimplantacional. 

UCF.E.6. Recursos humanos necesarios para la adecuada atención de las CF: 

✓ Mínimo 1 cardiólogo con dedicación preferente a CF (pueden tener dedicación 
parcial)(1), siendo recomendable al menos un 2º cardiólogo, actuando uno de 
ellos de coordinador. 

✓ Deberá haber cardiólogos de referencia en otras unidades íntimamente 
ligadas a las patologías que se tratan: 

▪ Unidad de Insuficiencia Cardiaca. 

▪ Unidad de Arritmias, Electrofisiología y Estimulación cardiaca.  

 
(1) Requisitos mínimos: dedicación mínima 1 año a la Consulta o Unidad de CF; 1 artículo como coautor en CF y/o colaboración en 
algún proyecto competitivo en CF; pertenencia a la Sección de CF de la SEC. 
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▪ Unidad de Imagen Cardiaca (Ecocardiografía, CRM, TAC).  

✓ Personal de enfermería: mínimo de 1 enfermera con dedicación preferente 
(puede tener dedicación parcial)(2). 

 
Proceso (UCF.P) 

UCF.P.1. La UCF deberá disponer de un protocolo escrito, revisable anualmente, que 
debe contener al menos los siguientes elementos: 

✓ Realizar en todos los casos el pertinente árbol familiar en la primera visita.  

✓ Solicitar las pruebas pertinentes según la CF de base o de sospecha en la 
primera visita. 

✓ Deberá proponerse al probando la realización de estudio genético en los casos 
en que se considere indicado.  

✓ Contemplar el estudio de los familiares del probando y detectar tanto 
individuos sanos como afectos.   

✓ Realizar en cada visita una estratificación del riesgo de MS, en base a las 
últimas pruebas realizadas. 

✓ Una vez detectada la mutación en el probando, deberá ofrecerse a los 
familiares la posibilidad de testar si son portadores o no. 

UCF.P.2. Disponer de un modelo de consentimiento informado para la realización de estudio 
genético, que debe ser firmado en el 100% de los casos. 

UCF.P.3. Debe haber establecido, en el protocolo de la unidad, los criterios de derivación de 
pacientes desde atención primaria o desde otras consultas o unidades del Servicio de Cardiología 
u otros servicios hospitalarios a la unidad o consulta de cardiopatías familiares, así como los 
criterios de seguimiento de pacientes en atención primaria, otras consultas de Cardiología u 
otros servicios, o en la unidad de cardiopatías familiares.  

 

Docencia e investigación (UCF.D&I) 

UCF.D&I.1. Participación de la UCF en el programa MIR del Centro. 

UCF.D&I.2. Participación en proyectos de investigación y publicaciones en este campo. 

UCF.D&I.3. Sesiones clínicas multidisciplinares, al menos trimestralmente, para la toma de 
decisiones clínicas y coordinación de tratamientos. 

UCF.D&I.4. Promover cursos de formación para profesionales sanitarios sobre estas 
patologías. 

UCF.D&I.5. Promover charlas informativas para pacientes y cuidadores. Contacto con 
Asociaciones de pacientes.  

 
(2) Requisitos: experiencia de mínimo 1 año en pruebas cardiológicas y a ser posible en realización de árboles familiares, apoyo 
psicológico, enlace entre médico-paciente, etc. 
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UCF.D&I.6. Pertenencia de los cardiólogos de la unidad a la Sección de CF y Genética 

Cardiovascular de la SEC. 

 

Sistema de información (UCF.SI) 

UCF.SI.1.    La UCF desarrollará un sistema de información que contenga al menos los siguientes 
ítems: 

✓ Nº de probandos diagnosticados de CF (o con sospecha o en estudio) / año. 

✓ Media de familiares estudiados por probando, con porcentaje de familiares 
con genotipo y/o fenotipo positivo respecto del total estudiado. 

✓ Porcentaje de probandos con estudio genético realizado.  

✓ Nº de pacientes estudiados o en estudio desglosados por tipo de 
miocardiopatía o canalopatía. 

✓ Nº de pacientes con miocardiopatía hipertrófica a los que se les implanta un 
DAI como prevención primaria, respecto del total de pacientes con 
miocardiopatía hipertrófica. 

UCF.SI.2.    La UCF dispondrá de un registro de pacientes que deberá contener al menos los 
siguientes ítems: 

✓ Nº de Historia Clínica. 

✓ Fecha nacimiento. 

✓ Sexo. 

✓ Diagnóstico específico de CF (o en estudio por…) 

✓ Estudio genético (si/no) 

UCF.SI.3.    La UCF se asegurará de la precisión del informe de alta y de los pacientes seguidos 
en la misma y de la correcta codificación diagnóstica en el CMBD. 

UCF.SI.4.    La unidad y el servicio de cardiología deben informar los registros de la SEC (Registro 
de Actividad de la Hemodinámica y Cardiología Intervencionista, Registro RECALCAR), estatales 
y del Servicio de Salud. 
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